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СИНДРОМ ЕДВАРДСА: АНАЛІЗВЛАСНИХ КЛІНІЧНИХ СПОСТЕРЕЖЕНЬ
Резюме. Синдром Едвардса - це хромосомне захворювання,зумовлене наявністю додаткової 18 хромосоми, головнимфенотиповим проявом якого є множинні вади розвитку. У роботіпредставлені власні спостереження дітей із синдромомЕдвардса. Обговорюються поширеність синдрому, окремігенетичні та клінічні аспекти патології, прогноз для життя.
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ВступХромосомні хвороби посідають одне з чільнихмісць у структурі уродженої та спадкової пато-логії людини. Діагностика більшості спадковихсиндромів проводиться на основі характерної клі-нічної картини.Синдром Едвардса (ОМІМ 601161) (або три-сомія 18) характеризується наявністю додаткової18 хромосоми та проявляється множиннимиуродженими вадами розвитку (МУВР). У 99 %випадків трисомія пов'язана з наявністю додат-кової вільної 18-ї хромосоми, яка утворюється врезультаті неправильного ІІ мейотичного поділуовоцитів, в інших випадках трапляються мoзаї-цизм та структурні аномалії 18-ї хромосоми, щовиникають після запліднення. Більшість випадківсиндрому, як правило, спорадичні, повторний ри-зик становить близько 1 % [1, 2, 3]. Уперше опи-саний у 1960 р. J. Edwards [6] синдром посідаєдруге місце після синдрому Дауна серед усіх хро-мосомних аберацій у новонароджених. Поши-реність синдрому становить 1:3000-1:8000 у попу-ляції та 1 % - серед усіх аутосомних трисомій,частіше діагностується в дівчаток [1, 2, 3]. Згід-но з даними літератури [4, 5, 6], від 33 до 80 %вагітностей із трисомією хромосоми 18 закін-чуються антенатальною або інтранатальною за-гибеллю плода. 30 % дітей помирають на 1-мумісяці життя, 50 % - на другому, менше 10% - до-живають до 1 року.Клінічні прояви синдрому у дітей досить ва-ріабельні [3, 8], однак найбільш типовими феноти-повими ознаками є: мала вага при народженні(близько 2177-2340 г у доношеному терміні), долі-хоцефалічна форма голови, "пташиний" профільобличчя, аномалії кінцівок (деформації кистей,
стоп). Характерні мікроцефалія, виступаюча по-тилиця, деформовані та низько посаджені вуха,мікрогнатія, короткі очні щілини, птоз. Аномаліїрозвитку скелета представлені короткою шиєю,широкою грудною кліткою, вузьким тазом, обме-женим відведенням тазостегнових суглобів,флексорним положенням пальців рук, дефор-мацією стоп, гіпоплазією нігтів та зміною дер-матогліфіки за рахунок збільшення дуг на пальцяхрук. У 64,3 % дітей діагностуються уроджені ва-ди серця (УВС), у 50 % - аномалії розвитку го-ловного та спинного мозку, у 55 % - вади травноїта у 42,9 % - сечовидільної систем. Затримкавнутрішньоутробного розвитку (ЗВУР) плода виз-начається у 75% випадків [4, 5, 6].Одним із етапів уточнюючої діагностики хро-мосомної патології є дослідження вмісту маркерівсироватки крові вагітних (плазмовий протеїн A(PAPP-A), альфа-фетопротеїн (АФП), незв'я-заний естріол та бета-хоріонічний гонадотропін (-ХГ)), низькі показники якого пов'язують саме ізсиндромом Едвардса [3, 5]. Ймовірність хромо-сомної патології зростає до 82,4 % при поєднанніЗВУР плода та аномальної кількості навколоп-лідних вод [4, 6]. При виявленні такої комбінаціївад розвитку лікар-клініцист повинен запідозритиспадкову патологію та призначити верифікуючіметоди діагностики.Під час проведення ехографії виявляють окре-мі патогномонічні ознаки синдрому Едвардса,зокрема аномалії будови голови, тулуба, кінцівок.Проте такі порушення можуть траплятися і приінших хромосомних захворюваннях, тому ре-зультати ультразвукового дослідження (УЗД) не єстрого специфічними по відношенню до синд-рому, проте є основою для формування показів до
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інвазивної пренатальної діагностики. Існує де-кілька методів інвазивної діагностики, які відріз-няються за термінами виконання, матеріалом, щодосліджується, та потенційним ризиком для пло-да. Підвищення точності розрахунків ризиків дося-гається використанням автоматизованих комп'ю-терних програм.
Мета дослідженняОзнайомити лікарів із діагностичними крите-ріями синдрому Едварса на прикладі двох влас-них клінічних спостережень.
Матеріал і методиПроаналізовані клінічні випадки синдрому Ед-вардса у двох дітей. Використані клініко-генеа-логічний, цитогенетичний (каріотипування) мето-ди дослідження, аналіз фенотипу та медичнадокументація.
Обговорення результатів дослідженняГоловним клінічним проявом практично всіхсиндромів, що виникають унаслідок хромосомнихпорушень, є МУВР. У роботі подано клініко-цито-генетичний опис двох пробандів з аномаліямирозвитку.Дитина-пробанд Р., народилася від ІІ непла-нованої вагітності, яка перебігала на тлі залізоде-фіцитної анемії та багатоводдя, ІІ фізіологічнихпологів у гестаційному терміні 40 тижнів. Шлюбне між родичами, батьки не працюють на шкід-ливому виробництві. Пренатальне УЗД прово-дилося на 21 тижні вагітності, виявлено УЗД мар-кери внутрішньоутробного інфікування (ВУІ) пло-да та ЗВУР плода ІІ-ІІІ ст. При народженні масатіла дитини - 2200 г, довжина - 46 см, обвід голови- 34 см, обвід погруддя - 33 см. Оцінка за шкалоюАпгар - 7-8 балів. Дитина знаходилася на лікува-нні у відділенні реанімації та інтенсивної терапіїновонароджених, а також у відділенні виходжу-вання недоношених дітей Обласної дитячої клі-нічної лікарні м. Чернівці з діагнозом: антена-тальне ураження плоду. Уроджена вада серця(УВС): дефект міжшлуночкової перегородки(ДМШП), аневризма міжпередсердної перего-родки (МПП), легенева гіпертензія, НК ІІ. Анте-натальне ураження ЦНС. Реалізація внутріш-ньоутробної інфекції. Поліорганна недостатність.Геморагічна хвороба. Вроджена анемія. Малова-гова до терміну гестації.Родовід, дані про стан здоров'я батьків. Пер-ша вагітність у матері завершилася народже-нням здорової дівчинки. Вік матері на моментдругої вагітності - 28 років, встановлено наяв-ність шкідливих звичок (паління та вживання
алкоголю на момент зачаття). Спадковість по лініїбатька - не обтяжена. По материнській лінії - об-тяжена серцево-судинною та гастроентерологіч-ною патологією. Дідусь дитини по лінії матері -ліквідатор аварії на ЧАЕС.Клінічне обстеження пробанда Р. На моментогляду загальний стан дитини тяжкий за рахунокполіорганної недостатності. Дитина кволо смок-че, рефлекси пригнічені. Шкірні покриви бліді ізціанотичним відтінком, слабко виражена під-шкірна клітковина, знижені тургор тканин та тонусм'язів. При обстеженні привертає увагу прена-тальна гіпоплазія та множинні стигми дизембріо-генезу: брахіцефалія, асиметрія обличчя та кутіврота, птоз правої повіки, деформовані вушні рако-вини (вуха "сатира"), флексорне положення ІІ таV пальців, дисплазія кульшових суглобів, поруше-ння дерматогліфіки.Проведено детальне клінічно-лабораторнедослідження, при якому встановлено зміни: вира-жений систолічний шум у всіх точках; жорсткедихання над легенями; порушення реполяризаціїна ЕКГ. Виконано УЗД серця (діагностовано ком-біновану УВС: ДМШП у мембранозній частині здекстрапозицією аорти, відкриту артеріальну про-току (ВАП), відкрите овальне вікно (ВОО), анев-ризму МПП) та внутрішніх органів - (ознакиспленомегалії); нейросонографію (НСГ) - (судиннісплетіння неоднорідні, велика цистерна мозкудилятована). Дитина оглянута вузькими спеціа-лістами: невролог (антенатальне враження ЦНС);кардіолог (УВС, ВАП, ДМШП); гематолог(рання геморагічна хвороба); окуліст (правобічнийптоз); генетик: геміфациальна мікросомія? (ос-новні прояви синдрому викликані порушеннямрозвитку першої та другої зябрових дуг у ком-бінації з вадами хребта, нирок та очей); синдромЕдвардса? При цитогенетичному обстеженнівстановлено каріотип: 47, ХХ, 18+. Дитина кон-сультована в Науково-дослідному інституті сер-цево-судинної хірургії м. Києва. Діагноз: УВС,множинні дефекти МШП, вроджена патологіямітрального та трикуспідального клапанів, високалегенева гіпертензія, НК ІІБ, парез лицевого нер-ва. Дитина померла у віці 4 місяців внаслідокМУВР.Пробанд Т. - дівчинка, віком 1 день, від VІІІнепланованої вагітності, яка перебігала на фонізалізодефіцитної анемії, хронічного холециститу,багатоводдя, передчасних пологів у терміні 35-36тижнів, масою  1600 г, довжиною 46 см. Оцінка заБалардом - 21 (відповідає 32 т.г.).Родовід, дані про стан здоров'я батьків. Мати- 47 років, батько - 50. В анамнезі - контакт з хі-мічними речовинами (гербіциди, пестициди) та
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важка фізична праця. Батьки не є родичами.Спадковість у родині не обтяжена. Діти від по-передніх вагітностей здорові. УЗД, виконане втерміні 20-21 тижні вагітності, виявило вади роз-витку верхніх кінцівок.Клінічний огляд: доліхоцефалія, нависаюча по-тилиця, епікант, гіпоплазія підборіддя, дисп-ластичні, деформовані вушні раковини, косо-рукість. При УЗД діагностовано УВС (повнаатріовентрикулярна комунікація (АВК), ВАП);НСГ (морфологічна незрілість мозку); рентге-нологічне дослідження органів грудної клітки(ателектаз правої легені) Дитина консультованавузькими спеціалістами: кардіолог (УВС, ВАП,ДМШП); окуліст (ямкоподібне заглиблення спра-ва); ортопед (двобічна променева косорукість);генетик (ТAR-синдром? Синдром Едвардса?).З метою верифікації діагнозу призначенозагальний аналіз крові (кількість тромбоцитів унормі) та цитогенетичне дослідження (каріотиппробанда Т.: 47, ХХ, 18+ - регулярна трисомія за18 хромосомою). Дівчинка померла у віці 1 мі-сяця внаслідок поліорганної недостатності.Таким чином, дані клінічних випадків засвід-чують поліморфізм проявів синдрому Едвардсата значний спектр нозологічних станів, з якимислід проводити диференційну діагностику, що маєпрогностичне значення щодо перебігу захво-рювання.
Висновки1.МУВР, мікроаномалії, внутрішньоутробнагіпотрофія, затримка психомоторного розвитку єосновними показами для дослідження каріотипу вновонароджених та дітей раннього віку. Частотавиявлення аномалій тим вища, чим менший вікдітей у зв'зку із високою антенатальною та ран-ньою інтранатальною смертністю хворих.2.Раннє цитогенетичне обстеження недоно-шених та маловагових дітей з МУВР необхіднедля верифікації клінічного діагнозу та дає змогулікарю вибрати оптимальну тактику ведення та-ких хворих.3.З метою профілактики хромосомної патоло-гії, зокрема синдрому Едварса, необхідно прово-дити медико-генетичне консультування сімейгруп підвищеного ризику.
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СИНДРОМ ЭДВАРДСА: АНАЛИЗ СОБСТВЕННЫХКЛИНИЧЕСКИХ НАБЛЮДЕНИЙ
Н.И. Пидвисоцкая, И.В. Ластивка, И.И. Мещишена,Т.В. Дмитрук, И.М. Валигурский
Резюме. Синдром Эдвардса - хромосомное заболевание,обусловленное наличием дополнительной 18 хромосомы,главным фенотипическим проявлением которого выступаютмножественные врожденные пороки развития. В работепредставлены собственные наблюдения детей с синдромомЭдвардса. Обговариваются распространенность синдрома,отдельные генетические и клинические аспекты патологии,прогноз для жизни.Ключевые слова: синдром Эдвардса, множественныеврожденные пороки развития, дети.
EDWARD'S SYNDROME: ANALYSIS OF OWNCLINICAL OBSERVATIONS
N.I. Pidvysots'ka, I.V. Lastivka, I.I. Mezshishina, T.V.Dmitruk, I.M. Valуgurskiі
Abstract. Edward's Syndrome, - a chromosomal disordercaused by the presence of an additional 18 chromosome, themain phenotypic expression  of which are multiple malforma-tions. The paper presents own observations of the children withEdward's Syndrome. The prevalence of the syndrome, some ge-netic and clinical aspects of the disease, prognosis for life arediscussed.Key words: Edward's syndrome, multiple congenital malfor-mations, children.
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